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E', 'sobtetudv, lJO calupo fera L: das ciências biológicas que a :'\ledicioa
vai buscar hoje os elemelltos do riquíssimo material de pesquisa e de inves-
tigação que lhe servem de ar,cabouço ~ ereção do imponente edifício, onde a
Clínica, fundamentando as suas aquisições e as snas leis e espraiando o'
limites fecLllldos da observação e da experimentação dos fatos, ilumina as
'uas conquistas dentro do conceito básico ele considerar a célula como prin-
cípio ou unidacle vital e, no dizer de FeinHlnll, a "biologia celular como fun-
damento do e ,tudo ela vida elo organismo", obediente ao axioma ele Virchow
- oronis cellula e cellula,
Assim a origem da biologia, como ciência, coinci,diu e se formou como
a Medicina, )10 sentido de que a coo tituição dos fatos de ordem orgâl1Íca
foi determinada, ou mesmo extl'aol'c1iIH11'illlllente apressada, pela influência
positiva exercida I ela ciência Illpélic:a ~ôbrl? êste l'olljunto de fatos, lA prá-
tica desta deu indiscuti\'elmente e clará selllp"e à ciência os dados positivo
da observação di{tria ú maneira de reativo util para seu iwcessante progres-
so, A biologia será, pois. a ciência elos princípios fundamentais ela clínica
lFeimann) ,
Ao eVO'C31' este conceito fundamen tal, que revela as bases sE' "'UI',' '" da in-
terdependência da clínica e da biologia, "<Imo encarar, l'eprocluziuelo e vul-
garizando em nossa cátedra os conhecimento' atuais da heredologia, um dos
problel1Jas biológicos mais interessaJltcs ela :Medicina con tempor~LJlea, cuja
ligação à clínica se mostra dia a dia em novos e surpreendente' a.. pétos e
em rica aquisição de noções renova elas ~ luz da observação e da experi-
mentação.
Nada de novo trazemos a esta transcenc1ente matéria de hereditarieda-
de, por isso que o espírito deste trabalho é de divulgar os novos conheci-
mentos da 110va biolog'ia e a aplicação da teoria cromosônica na explicação
do mecanismo elos fellômenos da herança mendeliana, de acôrdo com os e.-
tudos de Morgan e sua escola,
Posto que assim explanássemo' a qnestão, não )IOS eximimos ele fazer,
no capítulo da abiotrofia, 10l1\'aelo no trabalho dos autores referentes aos
fatores menc1elianos letais e sf:miletais, c nsiderações gerais que expli.cariam
a deg'eneração abiotrófica ligacla aos fenômeno biológicos melldelianos de
hereditariedade patológica.
Aelf:l11aüi. ao atentar no estudo desta questão árdua e palpitante da no-
va biologia, queremos sómente to'cal'. ~ maneira, de 'ínte e, em Lllna das mo-
dalidades elas aplicações médicas da genHica, que" e torna coruplexa quan-
do encaraela a 1'nnc10, I('m pOl'menores de demonstrações, em e~sos l'fll'Ücula-
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1'e' e de exceção, ma~ que ~urge línlpic\a e 1'':Il;i1. lluando examinada f'lU 'lla
e 'sência (Ho~tall1)'.
De ü'inta ano' para cá, tudo se tran ,formou no campo comple::(\ dos fe-
nÔlllellOS ela heran a biol.óo'ica, de maneira a Ill0difica1' e a :contestar a a~sel'­
ção categórica, marcada ele profundo cei-icisll'lll. clf' Delage ao dizer lllle, em
matéria de hereditariedade, tudo era po~síVf'I, IIClda el'~ certO.
Os geniais trabalhos de J\l ndel, postos em evilfllcia sómente ao cl,lI'ea1'
do século vinte, em 'oJl,'equêucia dos estudo,; de De V I'ies, ele C01'l'eus e 1e
'I.' 'c:hermak, vin los à luz qua~i simultaneamente em 1900, exulllanclo a me-
mória de 1\1eu<1el publicada em 1 65, cOJltl'ibuira'm, de modo definitivo, a e '-
clarecer a palpitante questão e a fun<1amelltCll' ·em leis. hoje universalmente
obsel'vadas e "erifica,das, os f'ellôlllenos dc~ hibric1i1\;ão. J~e('ebel'am iI deno-
mina ,ão de leis ele l\[en lei, iI c1f'sigJ1Hrem Ii compl'oY~t(;ão, pela expeJ'iêll 'ia
e pela obsel'yação, ela transmissão (te pais a filhos elos canüeres morfoló-
gico' e fisiológico',
O mendelismo, pejo l'lgor e ex·atidfLO no estudo e na apreciação los f~­
nômeJlos hereditál'ios, "Iconstitue hoje 111l1a vel'daeleil'a ciência dentro ela ci"'l1-
cia, a genética", qu (Ro 'tand) nos permite ,COm clareza perfeita reconhe-
cer o domíJlio, até aqui desespel'aclamellte tel\('bl'osl" elos fenõmenos heredi-
tários, e de talllueln pl'evel' e anLlllciar com t:cl'teza qua.'i matemática o.' re 'ul-
ta los '0I1secllti"os à união de ol'gallismos ele tipos difel'ellte.' (Ro 'tancl)". E'
que a gf'uética. diz-no' em outro' tel'mol;)1. 'anil ry, e1eu ao estuào ela he-
nm'a o caráter d cli.'ciplina experimental bem ti. finida com métodos que
permitem previsõe, nlc1 nai suscet.iyei' ele \'el'if'i a ões precoces.
1\ evolução nípiela ela no\'C1 biologia ela Itel'rlllça. foi. em móI' I1rlrl , de-
vida às pesquisas cle 1\lol'gan, quc, tlevas/-;alldo o Illist "I'io elas unielad s ero-
mosÔluicas em seu t:Olllpol'taJllellto biofisiolóo,j 'o, pel'1l1i1il'um (;onfil'll I<-LI' as
observações exatas e as conclusões geniais de • Lcndel a l'espeito do :!'enô-
1lIl'110S hereditál'ios, eu1.l'evistos C1tnlYés da cxp rimclltação.
Trouxeram os trabalho' de =.\Iorgall e sua estola 110\'0, e po ·itiv0' ac:hê-
g-os à elucidação elo j),'oblemCl biológ'ico, pellf'tl'<-lllc1o, com C1I'o'lJcia e intelig'ên-
cia. 110 íntimo ela (lUestão ele transmissão dos caratel'es hereditál'ios l)elo e '-
tudo dos agentes ou \'etores ll1atel'iai' clf'sta tellllsmissão - os cromo 'ôlllio"
A teoria CI'Ol1l0, ônlicll, elllbora ainela \:ous! itua sÓlllellte lI111a "fas(' no
d senvoh'imentole no~so conhe imento"l em matéria ele llcl'allça (Gl1~<'1l0i )",
teve o mérito de comprovai' o a,cêdo das I 1s de It ibl'id<l~ão de -:\[elldel, 'Ira-
zell(lo, ademais, 'abeclal l'iquís.'imo ele nova' <iquisiç-es, que el'igiram a g-e-
11<'Úca em ciêll('ia vCl'c1ac1eil'amelJte exata,
1\. riqueza e a vIll'iedade elos fatos aCllllllllados pOr esta nova (l.i~;l'ip'lil1a,
que o tenta método' técJlicas, pl'int:ípios E' Ipis fll'()pl'ios, quc xii.:<' 11 I lin-
O'uag-elll no\'a pal'a expressá-los e aprelldê-Ios, e iI nall1l'e7.<l e~peeial lesta
explanação já confol'mam e delimitam a pres,llt exposição r1entr do âm-
bito particulal' do fatos e elos fenômeno'> ela ('irll('ia hereditária. em r la-
ção H specialidadc médica agol'a aqui enccll'a:la, aponta lido aos e;;tuc!io.'o.'
a exploração deste I'ilão rico do domínio da gcnética. llle demalldel o e, fôrço
e a atividade in e 'sante a aflol'ar, joeiraJ' e e miuçal' a muitinlicic1'I(le poli-
módica c1a sua complexas, áec1uas e imediatas aqui, i õe biológicas,
.Ao médico, diz jJinlleil'o GUiIIlCll'ãe", cm SIIClS h'l'1l10sa::; liçõe~, lllod 1io de
pUreza de ling'uag'em, c1 cllltllra clássica, de sabedol'ia c de el'udic:iio, s' aIl-
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tolha a hereditariedade I(:omo problema humano. Protege o indiyíduo ainda
não existente.
"A hereditariedade é a lei, o canon que pr 'creve os trâmites por que
corre a herança; a herança é o que de somátieo e psíquico passa r repassa
na estirpe.
No direito, consiclt'rações aprox.iJJ1ladas prc 'ogitam a hel'ança elos bens
móv j e imóvei ; ~ leo'~slação iner('nte incumbr. mobilizar os recurso aI to
para a pos e de hel·ança. Consü.leraçõe· aproximadas, porquanto, si na so-
ciedade o ai legam fortunas e obrig'açãe , o.. herdeiro têm a liberdade de
as aceitar ou não.
Em biologia, o legado bom ou mau, índene de tara ou tarado. não é
regeitavel. A biologia iguala os descendente, não aninha preelileçõe , não
(' colhe, não deserda (l? Guimarães)".
'omo problema .de biologia, cujas aplicações ao homem surgem a todo
o momento, é que será focada, em .. eus aspétos gerais, a questão da heredita-
riedade, que a todos tóca de perto, desde o~ tnÍ' li os, educadores, criaclOl'es
até aos governantes.
A.o amago do as unto atingem-no lua' vias certas, mer,cê da experimell-
tação do' cruzamento' animais ou vegetais ou da ob ervação biológica ate]l-
ta do complexo cromo. ômico do núcleo: o proc:esso vital de l\Iendel e o mé-
todo citológico de l\'Iorgan.
Até o princípio ele te 'éculo, aDoção d heI' dital'iedade repou ·ava. na
idéia de tl'etnsmi' ão dos caJ'áteres do ance 'h'ais ao' de 'ceudente pelo aca-
so, como se atribuíam todo' os fato' ue ob eJ'va ão comum, até então, mer-
cê de uma "fôrça mi ·teriosa, cega e fantá ti 'a, qu di ·tribuía sem lei algu-
ma a 'emelbanças (' di semelhança '''.
A notável memória de Menuel, ignorada de scu!> coutempol'âneo.. e e.-
quecida 'Ulll quarto de século, resume em 50 página.s os trab.alhos admiravei. ,
que, pelo rigor e pela clarez·a ela exposição, permiti ram realiz~r, cI)m expe-
riência. que exigiram mai, de sete auos de ob 'enaçfLO, de estudo e de repe-
tida verificações, a análise dos fenômenos heredit ário bsenado matema-
ticamente e que puderam dar rumo certo à ciência da herança.
Divulgada a existência do lllemoráyel tl'abalho de ~lej]elel, considerado,
eO'uuelo Yust, como modêlo de publicação biol' goiea, mereceu 'er incluido
na col ção do' clá. 'ieos das Ciências exata' de stwaldt, recebendo o con-
junto de idéias e descoberta.. do ..ilbio monge dc Brlinll, qlle seryil'am ele fUI1-
dameJlto à moderna doutrina ela herull:a, o nome ele mendelismo.
1 ara L. BJaringl1em (l937), as Jeis de Mendel são, para os natura 'listas,
como para os eugenistas, o equivalellte do.. prÍJlcípio:; de Euclides para os
geômetras e para os al'quitétos e todos os problelllas elr melhoramento da.'>
planta.. c1a aclimatação COlHO resistência às doenças cleYem ser estuelado co-
mo con equência. e tomando- e em considera ão as leis mende]janas.
Desde aí, a .ciência da heranç:a progrediu on 'ideravelmente graças ao.
e tu los ele Bate ou. 10rO'an e. conf'orm(' Blaringhem (1937), ao ~~'enio de
De Vries e ;1 anáJi, e microscópica ela célula por E. Strp. sburgel' (1 -1--1--1912)
e Léon Guignarc1, qne, apó . vinte cinco ano· de ob ervações ciroló"'ica,
"tinham demon ·trado a o'-eneralidaele da redução cromática na pl'rparaçã,l>
dos elementos sexuais e na ng'ulal'ização automática do número completo
dos cromosômios '110 Cl1l'SO da feollnilação. Sabendo qne to(la "é1ula provem
de ouf1'a cHula completamente organizada (' d qlle torlo 11(1('leo prol'em da
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divisão à(;" n1Ícleo da célula-mãe, Guigllard pl'e 'isou com exatidão o "l11cca-
nimo singular da repartição dos componentes do núcleo (Blaringhem)".
Não cabe aqui, pela universalidade deste ,conhecimentos, tratar das di-
ferentes fio'uras cal'iocinética que surgem nas diversa fases de di'V'isão nu-
clear, mas tão sárnente referir o fenômeno biológico da l'edução da croma-
tina como fumlamental do pro.ce' 'o de multiplicação celular e bá ico na ex-
plicação citológica das leis de herança.
O núcleo pre ide à J:eprodução da célula, Na ua estrutura íntima, a
crOl1latiJla ue empenha em o fenômeno biológico da herança, papel primor-
dial, constituindo os cromo..ômios, que, nas diversas fa es da evolução celu-
lar ora 'e afastam. ora e aproximam, fundindo-se ou dissoClan'dc- 'e e to-
mando, " ·om preci 'ão matemática di posiçõe quasi geométricas." De estru-
tura complexa, constituindo 1'0 ário de grão microscópico, chamaéfo cro-
mÔl1leJ'os, que são, por sua vez grânulos pequení simos, quais átomo heredi.
tários, o:,; Cl'omOsônüos deseillpenlJam papel específico como portadores ma-
teriai, do,' Cal'fLt>ÓJ'es he['edirt,,~ rios.
Estáveis em extremo, os cromo ômios, como átomo' hereditário ou bin-
lóO'icos, 'e perpetuam por divisão, ordinariamente imutaveis, de ger:ação em
geração (l~ostand).
l"orlllanc1o o microcosmo hereditário de Horgan, êle' e dividem em
cromosômio' exuai, chamado' tambem hetero l'omosômios ou 'Cromo ômio
X, cujo de cobrimento foi o ponto de partida para o .conhecimento dos fato.
ees citológicos que regem fi diferenciação sexual do individuo, e em cromo-
sômios somáticos, que se opõem àqueles, e que, e denominam tambem auto-
sômios.
Nele' 'e situam os ia tores ou caratere mendeliano, dt' acôrc.o com a
doutrina da e cola americana de lVIorgan.
Em o'eral o cromosômio' são fixos e em número par em ,cada espécie
animal. A con tância numérica na mesma e pécie é carater es 'encial dos
cromo,'ômios, ~o homem formam-se 48; no cavalo, 60; 4, no a 'cari ; na
mosca da' fruta', ; e assim por diante, :B oi o estudo da mo ca dl'osófila
melanoga ter rue permitiu a Morgan, graça à 'ua prolificidade e à rapidez
de evolução. fundar a teoria cromo ômica da hereditariedade.
Dm'ante o fenômeno de matm'ação do espermatozóide e do ónüo (e..-
pel'matogêne -e e ovogênese), a células que dão orio'em ao' gameto;; ofrem
redução numérica do Icromo ômios, de maneira tlue ambo - os gametos ó pos-
uem (N) a metade dos cromosômio.. da espécie (2N),
O quadro seguinte r-cproduz esquematicamente a l'edução de cl'omatina
na gêne 'e das células sexuai .. , explicando, 'com implicidade e clareza, as
ia e do fenômeno biológico que alcança reduzir o número normal de cro-
mosômio do e pécie (diplóide) 2 K à metade N, número imple (haplóide).
E' no cromo ômio , reprodl1z O, Domingue , que upomo achar- e o con-
junto das herança biológica' do indivíduo, ão, portanto, êle , a ba e bio-
física da hereditariedade. Os gametos, contendo o cromosômios, vêm do
te'cido germinativo do inc1iví<1LLO, que se originou, por sua vez, dos dois ga-
metos da g-eração anterior e ão êles que vão 131' duzir os gametos da gera-
ção futura. Inegavelmente, está aqui estab I cida a continuidade biológica
entre uma geJ'ação e a eguinte. E é por "ia de ,a continuidade que e dá
o fenômeno. urpreendente da hereditariedade '.






Gritii<oo da redução <.la cromatina nas <o~ll1Ja ('xllaj~ (Macedo).
\Yeis:;mann. de man inl g'cnial, não sómente preYiu a redu<;ão cromátiea
110' gametos como também imaginou a teoria da coutillui<.1ade embrionária,
que hoje se confirmn no trabalho de citologia fWlelaJJlental, demollstl'anc1o
que a continuidade elo paü'illlôllio hereditário, ao pas 'ar de ascendente à.
descendente se estabelece "Ta 'as a ullla célula LUlie<l, () 0\'0, rc 'u1tante da
UI1 ião dos elemento.' ma 'culillo e feminino, e ond{' ., se encontram l'~pre ·en·
tauo' toda a e pécie, tod.a a raça e muito do individuo (Ito tand)".
\Vei 'mann distingue, de de que e inicia o de~"nvolvimel1to d( Ulll • er,
tluas e tÜ'pe' de célula : ulllas somáticas, que formam toda as e tnlturas
ol'o'ânieas destinadas à vida vegetativa ou ele relação, atuando no iuterês e
ÜO indivíduo. associadas intiluameu te para constituir um todo org-il nieo e
Jllanter a harmonia da vida illdividmll, que só termina na morte; e outnls,
'élulas genuinativas ou 'exuai.·, qLle se ledicam ~L fun.ão reprodutora, peJ'-
tencelldo, pOl' cou'e :luêlleia, à espé 'ie, e que, levando consigo os carat res
hereditários, são potencialm lIte imortai porque e tão destinada a pCl'pe-
tual'·,'e atl'avés das gerações ( '. M. Macedo) .
•\.ssim. o pIa 'mo geJ'lui na tivo de \Veis, mann pas a integralmente às cé·
lula;; germina tiv8. p 'e CIICOI1 trará novam nte idêntico na' célul as . exua is
.lo I roclllto, cujo suhst ratum hereditário erá l'igoro amente o mesmo que o
L10 ovo (teoria da cOlllillUi(lade bereditál'ia), a segurando, de ·te modo, a
continuidade entre a g-eraçõe. E' pois o plasma germinativo . bsolutamente
di tinto· do pIa 'ma somático (Van Duy e).
A herança (Rabaud) apal'ece, portanto, como ligaçfLO diréta, entre ascen·
t1ente' e de, cendenies, ao mesmo tempo diréta por emelhança de sub ·tância e
por cOlJtiuuidade: A ilUilhall a per i budo durante uma 1011~a .. érie ele !! l'a-
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çõe' e <l heralJ(;a impli 'ando perenidade éOJl 'tituciol.la1. Atribl:~ndo ,10' cro-
mo 'ômio~ o valor d 'ub tância bereditária, Wei, :mann concebia sua COll-
tinuidade; admitindo ~L1a igual repartição 110 curso de divi 'ão; ellCarflya a
semelhanca, Toelas as teorias nascidas ant·s OLl apó \Veissmann tiveram
pOl" fôrça' o mesmo ponto d partida (Rabaucl), '['iveralll a~ e~pecula õe~ de
W ir:;smal1l1 o mél'ito, nascidas ele pura meditação, ele ser'em posteriOl'mente
confirmadas por in1Ímeras experiêu(;ias biológ-ica:,
~~ig. 2
. ('p;'ll'a~ãu PI'()(:Otl' <10 ;õ;OIlHl e do g'('j"UlClI, IH.\g'U1H10 \\'eis "malll!.
li'azendo do núcleo o elemento f uudalll ellt a I IHI tran~l1lis~ão da: propl'ie-
dacle,' hereditárias c nele en 'errando os det.erminantes, (lue ão mínima: par-
tículas materiais coutellclo em potencialidade o: anlteres dos geraclorer:;,
Weissmann se antecipava à cOl1Jéepção da tcol'ia (;l'Ol!lOSÔnli<:a da Jl C1'<1 IH':<I,
cm o'e.lliaJ preü'ào lo,' IMo' biológicos, port'criol'lllellLc a[il'lllados IIOS tra-
balho: de :JIol'galJ, e sua e 'cola, obre a int rpreta '~LO e üistinc:io clm; unida-
ele: autônoma', deuominada' ratore ou g-cns, qne :ão partí<.:nla, hipoj(·ti('<I'
maleriais, il: quais cOITe:polldem eal'ateI'e;; tisiológi 'os ou patológ-i('os,
.\. interpretação ào meeani 'mo heredit[trio 1Ile<!eliano atravé ele' 'e~ u-
pÓl'le: matel'iai ou g-ew; teve a 'na confirmação, ('amo já dis emO_. JlO' es-
tudos c:itológico~ do complexo L'0l1l0sômico llU 'Jpal'.
:!\[ol'gan e SlUl estola localizam. O' fatores hereditários ou gens 110" Ct'O-
nlosômios, cOllcl'etizrlllcJo, em trabalhos cJ 'OI'\'Clll es (Ie illÍlmeras e~'J)('l'lell­
('icls ° er:;t\l(lo fci10 ah'avér:; dar:; mutações observadas 11<1 mosca elas !'l'llta:
i Q ..'-:1 :); :?: @ :~':'l:~<A cz AI! Ôa A Ql~ .::::. ~f;:i",..: ~$s~.. J~~:.~~ 6 ..,::F "f, l3 't:"1}"fj Ó b 6
'1' B~ ";d c\lc (:;.. tç;';{ ,~;;(' ~ c C ;,; C,I,:, ij?,
i ...:~ V~~~t~ irD o' D ef'~b; d D~ 9 dv·... ~_: ~.:i. ........~:
l"ig. ;)
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(clrosúfila melauoga. ter), a.. ietéias anteriore' de Naegeli, Weissmann, De
\~ries. ete.. que atJoibuíalll ao 11(((:leo papel essencial na herança.
Os o'ells (c1'omÔmeJ'os) se elispõem nos romo ômios longitudinalmente
em fôrma lilJeal' e ,e aOTllpam no diferentes cromo ômios a ociadãment
(linked) .
l!'ig. 4
.E'quema c:Ia di 'I o 'i~;;(J do' gell' no oi"temH gell.ético (Jcnnings) .
..i 'sim é que o estudo da e.lt-osófila reyelou a l\Iorgan, em 'ua diver a
mutaçõe' a pre ença de 1Ilai .. de -1:00 fatores que e di punham em 4 gru-
pos ou bloco' hereclitá I'ios 'onespondentes aos seu. -I: cr mosômio .
,ada um dos cromo..ômios maiores a.presentava mai' ele 100 fatore e
o ,crOI1lO ômio meDOl' ,Óment.c três fatores, referentes às mutnções anoftalrni-
cas '01')10 g'labl'o e a.sa l:ecul'vadas.
Um destes grupos é constihlic1o de fatores ligado ao sexo (sex·linked).
Em todos os grupos, o.. 0'(')1. se tl'ansmitem solidariamente. F.sta dssociação
ele fatore' ou gens é ob nada !lO cruzamento de duas mosca que apresen-
tam CÔl' e a as com.pri la', uma, e CÔl' preta e asas cudas (Y stigiais), outra;
todos os híbrido ela prim ira g-el'ação (F 1) são nOl'J11ai , i to é, têm corpo
cinzento e a as 'Comprida,. pOl'que este dois fatol'es são dominantes em re-
lação aos fatol'e corpo neO'l'O e asas curtas (atrofiada. ou yestigiais). Es e
doi fatore estão as o iad e se herdam jlill tos, em :3 7c .
:M:a.. e te fatores pódelll ..er alterado, l'omp ndo esta associll,ção Cru-
tÍlrll elo linkage. c1i ..socia ·ão de fatore). como acontece si eruzarmo uma fê-
mea la primeira geração (FI) om um ma,c1Jo de corpo e asa atrofia na
(ve tigiai ). Agora não e obtêm ómente dois ele. cendentes e im quatro
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(F2), maJlifestanc10 as quatro combinações paterna-s: eorpo cinzmto com
asas atrofiadas e corpo negro com asas compridas.
Ésta rutúra de assol:iaçãü sómeJJte se mostra em 17% elos descf'n.dentes.
nos quais se verifica um verdadeiro inteJ,câmbio de fatores (transmutação
de gens), que se DI'ocessa durante a divisão redutora da c)'omatina, no fenô-
meno de maturação elos gametos, em que se pode observa]' lJ entrecruzamen-
to dos crOl'flosômios (crossing-over de l\1organ).
JInG a0J.s GG Je5 an 1e5
K UL J<fUL K( DL 1<1 OL
Fig. 5
Oras ing--over (raf.).
MOl'gan não se deteve sóm ente no estu.do do €ntrecruzam8nto dos gens,
mas foi além, chegando a organizar uma verdadeira carta topográ,fica de dis-
tribuição dos gens nos cromosômios. E', na feliz expressão de Rostand, a
primeira -carta de micl'ôsl:omo hereditário.
Não nos é líci10, dada a brevidade da presente explanação, encarar deti-
damente o capítulo imenso e complexo da localização, cruzamento, associa-
ção e dissociação dos fatores hereditários ou gens, bem como das objeções in-
vOlcadafi contra a teoria cromsôl11ica.
Sómente alguns aspétos em relação com a herança mendeliana vâ'o, a se-
guir, mais pormenorizadamente nos ocupar, vi ando nós, sohl'emaneira, es-
tuda,r a" aplicações e as cmprovações referentes às doenças oculares em fa-
ce das leis de Mendel.
Ântes de Mendel, outros pesql1isadores intentaram o cruzamento de ve-
getais, como Naudin, em 1863, mas defrontaram, desde o início, com dificul-
dades na interpretação dos resultados obtidos, por isso que partindo de cru-
zamento de espécies diferentes, tornava-se-Ihes dif~cílimo acompanha)', a-
través das geraçeõs mestiças ou híbridas, e interpretar os carateres diferen-
tes que iam surgindo. Mendel, porém, ,ao contrário de seus antecessores,
fez o cruzamento de raças puras dentro da mesma espécie vegetal, com téc-
nica e método experimentais que são ainda os dos atuais pesqnisadol'es, pro-
curando primeiramente cruz-ar raças que diferissem em um só Cara1;('r; a se-
guir, em dois -carateres allelomórficos e. assim, sucessivamente. A ]Jrimeira
experiência de Mendel foi realizada. com o cruzamento de el'vilhas (pisum
sativum) que apresentavam doi", Icarateres antagônicos ele eôr (amarelo e
verde).
Â estes carateres antagonüstas de Mendel, Bat€SOIl os denominou de ale-
lomúrfos.
Observandó o resultado do cruzamento das ervilhas amarelas e verdes,
]Juras, que só se distinguiam pel a côr de suas flores, e de outros vegetais,
durante sete anos) Mendel ,chegou, de modo genial, a deseobrir as leis da hi-
bridação, que atualmente têm o seu noll1.f'.
Do cruzamento de ervilha amarela com ervilha verde, obtido pela fecun-
dação artificial, Mendel obteve, na g'fl'ação inicial (F1), sómente ervilhas
amarelas. Continuando a experiênçia, e agora cruzando os híbrido" da pri-
meira geração entre si, o resultado foi um pouco diferente, por isso que na
segunda (F2 ) gel'açã,o foram obtidas 3/4 de amarelas e 1/4 de verdes (3 :1).
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As ülvestigaçõe, inúmera, de l\Iendel feitas em animai' e vegetais em-
pre revelaram o. me 'mos l' :ultados, i to é, de que um e3l'ater domina (do
miwwte) sobre o outro (recessivo ou dominado) em proporção fixa, inva-
riavel e determinada, l' oi a primeira lei de herança deduzida pOl' !fendel,
que recebeu o nome d lei ela dOl1linâ.Jl<:ia e se expressa por uma fórmula algé-
brica,
.Aelemai·, 110 resultado dos cruzamento';, se observa que o YrL'de. qu apa-
rentemente tinha. desaparecido na primeira geração, surge na segunda em
uma proporção fixa em ['eli'lção ao seu antagoni. ta amaI.' lo (3:1). i[en::1 1
verificou ainda que os verde da. eo'unda gel'a<;~to :ão puro., isto é, cruzado
entl' si sÓ1l1ente ha verdes "lia outras gerações.
Deduz-se mais ainda destas experiêneias que o aJllarelo da primeira ge-
ração não era con:tituielo ele indivíduo' puros. Illas sim ele híbridos, flois que
de seu ruzamento 'urgem 3/4 .de amarelos e 1/-1- ele verde. Mai ainda:
destes 3/4 amarelos, 1/4 é ele amarelo: fluros, i:to é, cruzados entr i, Ó
dão amarelos puros, e s outros 2/-l são híbridos, :i810 é, .cruzados ntl'e si
cHíl) :j/-+. ele amarelos e l/oi: de verdes. Conclue-se, portanto, o seg'uinte:
a) que a erYilha amarela da primeira gera ão (F1 ) éra aparentemtnte
amarela (fenotípia). ma: na realidade el'a híbrida, possuindo a. 'uas célula
gel.'minati"as cal'ateres pl'óprio' ~IS ervilhas amal'elas e verde pater.ll<:ls.
b) as alllarelêlS da seg'llll(la geração eram Ullla. puras e outl'a!; híbridas,
embora todas ela me:ma ôr, o que 110S 1('l'a :1 él"isting-nir' a aparência, o as-
pé to do ineli\'íeluo (fenol"ípo) de ua cOl1sti,tnição IIereditÚl'ia (g-enotíl'o),
.) os caratcres a L1 morfos, verde e a Illa reLo ~'o ca, o, per'i tem sempre
distinto' nas células Q·erminativa. embora o prod!to sE'ja lübrido.
Quer dizer que, me 'lno .110 híbrido, as eéLuLas sexuai:; ou gerl1linativas
'ão puras, E' a lei da pur~za dos gametos, tambem chamada lei da indepen-
dência dos carateres ou do di\'órccio J'a1<)J'iaJ, pela qual :e explica que cada
carater atua independentemente ele ouho carater.
d) o Cêlrater verde patel'llo l1ão havia desaparecido mas, im dominado
(rl'cessivielaele) na pI'im ir:1 ger2çào pejo fatol' amarelo dl)mimll.ltE'. :-)Ul'O'ia
na ,egunda geração em proporção inval'iavel e elo en cruzamento sómente
havia ervilha verdes. Do:,:, amel'elo', lWS são puro' outr'o híbridos, rep .
tindo- e uas outra g raçõe' o me. mo fato,
O reaparecimeuto na s g-unda O'erac:ã (1< 2) dos tipo' puro: paterno
coJ) 'titue a Lei ela di jUll ão (u seoTega ãl) do carateres, ignificando que
o: carateres ü'ansmitido. peios progenitores, e que apm'ecE'm únicos na I ri.
llleira geração se dissociam nas ~'eraçõe_' seguintes.
Quando hi'l doi fatore: iguais ou dois fatore diferentes para um me mo
carateJ', ehamam-. () indi\·ícluo. pos uidores, .I'e peti\'amente, de homozi-
goto e he1'eroziO'oto.
Ont1'os pesquisadores clico'aram Ú' IlleSlllaS cOHclusõe: de :J[endel e a.-
im é que, em relac:ão à CÔ1' dos olhos, foram obtido os me mos resultado"
quando. e faz o cruzamento de fêmea le olho en amado da dro ófila me-
lano~;aster (mo ca ela .rrntas) com macho de olhos branco,
::\:a pl'imeira O'era ão, em que há dominância ela eôl' \'el'lllelha, todo. os
indivíduo. pos:uem olhos vcrmelllOs. rllzado entre :i, e:te, apal' ce na
f'gunc1a geração (F2 ) a disjunção do. al'ateres, havendo 75% de mO cas
d e olhos vel'll.lelhos e 25 % ele olho brancos.





1'I'anS11luta~~o do f>1tol'c hel'cditál'ios, segund<l ::\!Iorgan.
Na primeira geração, o fatol' branco del'apareceu por completo exterior-
mente, mal', como são, pelo pRtrimônio hCJ'ed il'f1rio, me ,tiços, a disjunção Re
processa na seg'1lJlcla geração,- onde 25 (1 de moscas. pos 'uem os olhos bran-
co', E' o mesmo fenômeno observado no cl'uzamento das ervilhas, Yust
mostra. em um quadro, sobretudo a<:; cifra,,.; correspondentes às expel-iências
primeira e quintil, que os números acima citados, não representam dados
esquemáticos, que expressa riam grosseiramen te de modo aproximado os re-
sultados que proporcionam a experiência, e sim a exatidão dos dados numé-
rico' obtido' pela experimentação,
Há casos, porém, J!1 que não há carateres dOll1inilJJ.tes (dominância im-
perfeita), parecendõ que pxiste igualdade de fôrça hereditária, COmo sucede
na experiência ele OJ'rens, em que no cruzamento mirabilis jalapa rubra com
mirabilis jalapa a Iva, os 1"1 'ão róseos, Na seo'uinte geração. F2, híbrida,
obtida fecundando entre si os híbridos da 1.a gerilção, obtêm-se três varieda-
des (Van Duyse):
Uma vari;dade rubra, como o antepassado materno,
Uma yariedade branca. omo o antepassado paterno,
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Uma variedade ró 'ea, análogos às de La geração híbrida, todas, na se-
guinte proporção:
1/4 ou 25% brancas,
1/4 ou 25% rubras,
2/4 ou 50% róseas pálidas.
Fig. 9
Lei da d·jssociação (hel'allça intt'el'medi:íl'ía).
Conclue-se que na segunda geração híbrida se produz portanto um re·
torno I arcial aos carateres dos avós, numa proporção definida:
P.: rubro X branco.
F l : róseos pálidos.
F 2 : rubro - ró co pálido - branco.
1/4 2/4 1/4
Na egunda geração híbrida aparece a disjunção dos carateres provando
ésta disjunção que os gametas são pUl'OS, isto é, que cada l~m clelfs é portador
de uma só aptidão (lei da pUl'eza elos gametas). De acôrdo com esta disjun-
ção, há três variedades; guardando per'centagens que estão de acôrdo com a
lei dos números proporcionais (Van Duyse):
1'. RR X B.B.
F 1 RB.
F 2 RR RB. B.B.
25 o 50% ~5%
l l
F 3 RR RR R. B. RE. B.E.
l 25% 50 °/9 25% l
F,l R.R. l Disjunção l
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Os descenclent " como yimos, retomam os ,carateres dos pai e o a péto
intermediário não apare e nunca na plantas ele raça pura, de onele sr 'on-
clue que cada carater po l1e uma individualidade marcada (pureza d , ga-
metas). Na experiência de Correns, os híbridos resultantes de gametas que
trazem aptidões diferentes (heterozigotos) ,e distino'uem das variedades pa-
terna por uma coloração I'Ó 'ea púlicla elas floTes, jntel'l1pdiál'ia da dos pai.',



































Topografia do gells (Jennings).
Na experiência de orren com a mirabilis jalapa, omo vimos, não hou-
ve a mesma simplicidade de resultado ob ervac10 por Mendel, por isso que
compareceu na primeira geração um tipo diferente do pais. Houve, pois,
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domiuilllcia imperfeita, por i 'so tIue O' númerO obtido por Corren. ão oS
m . lIlOS previstos pelas lei.' llul1lél'ica' de l\Iellt1el. 'emelhantes a e ·te há
iUÚJ11Pl'OS c)utros (:aso::; de dominância imperfeita, em que o tipo mesti o ou
híbrido é iJltE'l'llletiiárlo, apl'eSelltalldo-se com nm :carater 1l0VO não fixavel.
Tudo o yne precede pode :ser resumido do moelo .·eguinte (Ro..taud):
quando 'e cruzam dois indivíduos, que diferem ó por nm cal'ater, todo
o híbrjclos da I" g-el'ação se assemelham, ou porque apl'e..eutalll um tipo 1.0-
tel'Juet1iário eutrf) os (~ois pais (herança iuterlllecl.iál·il'l), ou porque êles e
aS,'E'nl('lhê1lll a UIII dos prog'E'lIitol'es (domiui'i,ncia).
_\té agora, nós encaramo' ómente o cruzamento de doi. seres que apre-
entalll carateres diver '0" con licion.ados por uma ó difel'ellça fatorial, no
a. O". em suma, ele ulIirecessividaile,
<'-lnando os carateres diveJ'g'E'1l1 por dois (birecessividade), três (trire-
ce ,ivic1adE'), quatro (tetrareee..sividade), etc, fatores, li proporção matelná-
tica esl'á 'empre regida pEla lei ela pureza do gametos e a aplicação de fór-
mula algébri'ca se faz exatamente, revelando os resultado.' obtic1os qUE' o
fatos, observados lia experimentação, se repetem seja qual for a dif rença
de carateres, Assim é que se obtêm 4 dominantes no caso de ul1il'ecessivida-
d ; lo, no de bil'ece..siYidaü('; 6-1-, no de trirecessividade; 2;)6, no el tetrare-
ce ividade e as 'im S\lces 'ivamente até o Ilúmero ele 1.04 .fi70 quanlo hOII-
VI:' sem dez carateres diferentes. Por e ·tes exem plos podem-se medir a di-
ficuldades que apresenta o e tudo de hereditariedade no llomem, mesmo abs-
traindo-se da' dificuldades inerentes à vel'ificaç~o das tnlllsmi . ões do ca-
ratel'e mai comuns,
HEREnITARIEDADE NO HOMEIM.
Vimos até aqui que os estndos sôbre a hereditariedade têm sido feitos
excluo i",amente \lOS animais e, sobretudo, na' planta,
E' pos 'ivel fazer- 'e dela.. aplicação no hom~m? Sim, hoje não ha mais
dúvidas fi este respeito. principalmente, quando e estudmn as .~loença, ]]el'e-
ditária ...
_\s leis mendeliallas, diz uyénot, têm um "alor tão uni"ersal, 110 r ino
animal !como ]]0 vegetal, que não podem sub..istir dúvidas sôhl'e a po sibilida-
ne de aplicá-ta,., 110S casos da espécie h Illllallil ,
'( lU grande 11úmero de fatos mostra que iJú. no homem, carateres nor-
mai ou patoJógi,co que são tran, mitinos ele a ôrdo c.om as lei da hel'edita-
ri dade alternante' ,
A sua observação no homem, apl'e .. ellta sérias diEiculdades, que Waar-
den bllrg, citado por Van Duyse, enumera em 13 itens, elo qua.is os mais im-
porta ntes são o abaixo descritos:
1.0) As famílias não são j'ão nl.unero..a, que po salU permitir tOl'llarem-
e ilpiicáveis às mallife tacões na 2.a !2'eral,liío híbrida as leis clerivadas elo
cálculo das probabilidades.
2.°) Muito tempo e e côa entre dua' gel'açõe.. trinta ano em média,
para permitir a experimentador de levar ua inv€ tig·açõe além le 3 a 4:
aeraçõe ,
3.°) Os carateres patológicos diminuem a fecun '/idade dos p:enitore e
conduzem a maiOr mortalidade 'l'm seus de.. cendelltes,
4.°) Os descendentes de um ca,sal sã em O'era1 muito pouco numero-
so, para que todas as combinac.ões possíveis ..ejam realizadas,
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Além disso, no homem, devido aos cl'uzamentos índefjnidos, que não dão
mais rnal'o'em a encontrar-se raç'as puras, o estudo da transmissão dos dife-
rentes cal'ateres é quasi impossível. Si já nos vegetais o cruzamento de
plantas, -om diversos caratéres, a ·ompJ icação é im<:?nsa, o que se não deve
esperai' dos !lome)]s I" Não se pode, portanto, diz Guyénot, fazer praça de
estuclo JlJendelülIlO do.' Icaratel'e, hereditários normais ou patológicos na es-
pécie humanll. Telltar semelhante empresa, com alguns documentos esparsos
que possuimos. seria querer forçar 0,: fatos e arriscar de acreditar um mé-
todo que não tem outra fôrça que a da experiência. Entretanto, é possível
de mencionar alguns fátos, que estão em perfeito acôrdo com os resultados
da genética, sem esquecer quP, 1130 ausência de qualquer Icontróle experÍlneJl-
tal, a,' COllclusõe.' que e podem obter, ão provisórias".
"Entl'f~ êstes, são os carateres patológi.co. os mais nítidos, por isso que,
pelo 'eu interesse médico, lJIOssuimo deles maior documentação (Guyénot)".
Df' 1.1m modo geral, a heran a de uma malformação ou doença dominante, e
aqui s~g'uimos literalmente a descrição de Guyénot, citada pela maioria dos
autores que trata da herança patológica, se apresentará do modo seguinte:
Designemos por D O-caratf'r patológicc dominante e por S o est8Jdo são
recessivo. i um loeIlte puro D.D. contrái. casamento com conjuge são, seus
filhos erão todos doentes, heterozigotos, Ds. Si um destes filllOS do ntes
Icasa-se com são ,haverá descendente Ds, doentes e ss, sãos. As duas ca-
tegol'ias aparecerão e serão numericamente iguais para um grande número
de descendentes.
P. D.D. X s.s.
l
Ds. + D.s. X .s.
l
1/2D.s. + 1/2s.s.
g importante assinalar que, neste caso, o filho. são ss o são definiti-
vamente e não (levem c nsel'var nenhum traço da doença de um dos pais e
de um do.' avós. O fatOr patológico foi de tato eliminado.
Si por' união éonsangulnea, ou pOl' acaso, dua. pe.'.oas Ds coutraem ca-
samento, haver[l teol'icalllente na SLla le.'cenclência 1/4 de DD. doentes I u-
ros, 1/2 D., doentes heterozigotos, 1/4 sãos puros. Aqui ainda, os indiví-





Pelo contrário, casarnento entre c10is doentes 11Ul'0 , DD X DD, só pode
dar doentes",
Van Duyse, fazenc10 o estudo da are1cções hereditárias oculares, distin-
gue quatro grupo., anexando a esta classificação um quinto grupo de d'Oen-
ças, que dizem r<:?speito ao apar lho neuro ocular. .
No primeiro grupo, foram abrangidas as doenças familiais de herança
contínua, pertencendo 'ao tipo mendeliano dominante. No segrmdo g'l'npo,
clas. ificaram-se a' c10en ·as familiai de herança discontínua, do tipo mf'nde-
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liano rece sivo; no terceiro, a doença familiai de herança matriarcal e,
no quarto, afecçõe , cujo modo de herança não era bem d finido.
Na herança contínua, como acabamo!'; de ver, sómente os indivíduos aCO-
metidos podem transmitir a doença e os normais não a podem trallsmitir,
embor'a provenham de família' taradas. Jú o llle. mo não acontece nas doen-
ça de herança di COJltílllHl, em que a Je ão pod 'er trall;;mitida pelo' lnde-
nes, reaparecen lo, após ter poupado uma ou v·arias gerações, e correspon-
dendo, a im, ao tipo recessivo de Mendel. Entre a' doença dominante.,
clas ificada no trabalho de Van Duyse (catarata congAnitas, zonular e to-
tal, ectopia cri talüliana , dec:renera ão famílial da órnea, glaucoma, afcc-
ções do aparelho lacrimal), ha dua em que o tipo dominante se faz entir
de modo incontestável. E' na hesperanopia e na síllc1rome de Vali der Illle-
ve. N"aquela, o estudo de . na tran. mis 'ão . e vem fazendo atravé' de vá-
rias gerações, de de Jean Nougaret, daí a terminologia de hesperanopia nou-
gariana, nascido em 1637 morto em 1719. etle hip, publicou em livro ex-
ten'a árvore geneiJlógica que revela a maneira de transmi:ssão ontínua de
afecção retiniall a.
Xa . ínelrome de Vau der Hoeve, caratel'izac1a pela côr azul ela;; e cle-
rótica.', pela frao-ilidaele Ó .'ea e pela surdez, , o tipo dominante, egundo
Groenow, que. e apl'e el1ta como e, sencial em a ;;l1êt tral1 missão hereditária.
No que tóca ~I trall.'mi' í'i0. ela côr elos olhos, a que, tão III hereditllrieelaéle
e tá incompletamente clucielada, onsielerando Gu:vénot <]l1e o, olho' parei .
e pr tos, parece, terem o tipo elominante, embora endo de cou tituição ge-
notípiiCa muito vm'iada, o que daria na de, cenclência, hpo!'; tambem varia-
do. Já com o' lhos azncs, de carater recessivo, a descendência seria de o-
lhos azue .
Na experiência ela mo, ca drosófila, a côr vermelha dI.' olho, bem como
a negra, é c10minant em relação às cores branca e azul, que ão recessivll!';.
Por con equência. cliz Ro. tancl.. i um inclidduo de ol'h08 pretos, puro,
i to é, portador elo duplo fator olhos pretos se une a um de olhos a7.ues, to-
dos o filhos terão forço '< mente olhos negro. e formarão metade elas células







'i doi indivíduos de olhos negro, híbrido',
olho. negro, e fator olbos azul'. se consorciam.
de olhos negro. e um de olho azue,
i. to é, portadores do fator
produzirão trê. inclidcluo
P. olh s negro I II • II olhos azues
F. 3 OlJl negros + olhos azue
Si um de olhos negros, híbrido, e casa COI\l um de olho. azues. produzi-
rão metade de olho negro e metade de olho azues,
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p I 11 Olhos negros II olhos azues
F. 50%olhos 11 E'gros
50%
olho azue,
Uoncebe-se, contillúa l-tostand, portanto, que um individuo que apresentz
um carater domina li te possa sem pl'e encobr.ir o fator recessivo corresponden-
te, enquanto que o indivíduo que traz cal'ater recessivo não p6de encobrir o
fator ,dominante correspondente, por isso que este fator estaria presen1 e e
se trairia fatalmente, pelo genotipo. Dai a dúvida que oferece um inélivi-
duo de olho, neOTos, quando se tem a certeza de que é puro, i to é, que for-
me exclusivamente olhos .negros, ou le que é olhos negros híbridos e, por
cousequêllcia, form e metade ele cál ula.' rep l'Oelutoms olho,' negros e metade
olhos azue. Ao (:olltrário do que se passa Icm indivLduo olhos azue , que
é forçosamente puro, e que llào póde fOl'lnar sinão células reprodutoras olhos
azue .
Deduz-se daí que pais elo tipo I'ecessivo não podem dar filhos do tipo
dominante, mas os do tipo dominante podem produzir filhos do tipo recessi-
vo: pai' ele olhos azues não podem dar fil hos d,(' olhos negros, mas pais de
olho negros pbdem engendrar filhos ele olhos azues.
A herança não é fatalmente imilal'. Não ha sempre reprodução do se-
melhante pelo 'emelhante. O filho de olhos azues que descend de pais de
olho, negro é destes que tira seus olhos azues; do mesmo modo que si deles
difere é a êles que devem. A exi ·tência dos carateres reces ivos ou latentes
faz compreender la herança olateral e o atavismo. Para que uma criança
provinda de pai le olho. negros tenha olhos azues como um ele seus tios,
basta que o fartor olhos azue:i, latente nos pai .. , seja, no tio, manifesto.
Quando se casam pes oas ele olhos negros e que pertençam ambos a li-
nhagens em que o fator olhos azues foi mascarado pelo fator olho negros
dm'ante varias gerações, poderão êles ter filhos, no quais reaparecerão OS
olho!' azueS dos longinquos antt'passados (Rostand).
Entl'e as doença' familiais de ]lerança CliScolltínua, de carater recessivo
(l tipo ,cJás 'ico no é daelo pejo albinismo, cuja aparição é favorecida (V.
Duyse) pela (;on 'ano'uinic1ade, pelo casam.ento de het€rozigoto (D.R x D.R.)
ou de homozigotos (RR x R.R). Caratniza-. e pelos cabelos branco, e olhos
vermelhos.
Ademais elo albinismo, consideram-, e doenças recessiv,as: 1) as degene-
raç<>e pigmentares da retina; 2) a doença de Oguchi, que é congênita, here-
ditária e familial, caraterizada pOI' hesperanopia e pelo fenômeno de 1\1i-
ZUO. que se traduz, ap6s várias horas de obscuridade, pelo reaparecimento
do fundo de olho normal quando ante. . e apresentava cinzento esbranquiça-
do; 3) a idiotia amaur6tica familial ou doena de ",Varren rl'ay-Sachs; 4) a
idiotia amaurótica juvenil ou doellça de Vogt-Spilmeyer; 5) a hidroftalmia,
Quasi t d,a .. ela se apresentam com o cal'ater reces ivo simples.
Entre as degeneraçõe' pigmentares l'etiniana" se levanta um problema
interessantissimo ,da patologia e da herança. m6rhida, qual seja o da abio-
trofia.
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ABIOTROFIA.
Conceito de abiotrofia.
Collins reuniu, em relBtóno ao Congye 'so Jntel"ll1J<:ional deWashillgton,
em 1922, entidaeles degelleratiya', hereditária, devida.' 11 pflraelil de desen-
volvimento. Todas élas apl'oCsell talll lesões bilaterai , com cal'ater comum de
hereditariedade sem .·inaj,,; inflamatório.. in lica..ndo. ao <:ontrário. del2·elH~.·
ração pl'ematul'a de a IglIll: gTUpO':; de <:élulas altamente difeeeJ]l<:iac1as, per-
tencendo a. tecidos qne atiugiram elevado grau de e pecialização, como co-
ne' e bastoJletes. orgão' de Corti. células piramidai', folículos pilosos, teci-
do muscular, et<:., e que apó.' terem alcançado completo c1esenvo"'imC'nto e
exercido sua fUllCâo. degeneram.
.A evolução dessas <:élula.' pode ser mais ou menos rápida e ter em de-
terminada' partes elo orgilllislllO ll1f1ior illtensielade. A im é que, a par de
de envohimento' precoces, ObSCl'\'81110S degeneraç:õês tambem precoces. Col-
lin' enfeixou entre esta. degenerações pl'ecoccs hereditárias a catarata abió-
tica ou post-nataL as paralisias oculares heredit<Íria , a retiJlite piglll(;ntar,
a degenaração pio'mental' macular sim{>trj '<1 familial, a idiotia amaurótica
familial, a atrofia óriC'él l1ererlitál'Ía, a coroiclite fallliliaJ ele DO,nlc e a dege-
neração da córnea de Gl'oenow.
Para Gowers, as células que degeneram são incapazes ele durar após .'eu
conlpleto desenvolvim nto por ILH' padecem de vida imperfeita, de abio 'e, de
atrofia abiótiJca ou ainda cl~ a biotl'ofia: que qu r dizer ausêllcia de fôrça
vital em ua estrutlll'a, Devemos. pois, <:ingir o conceito de abiotrofia il ele-
finição qlK' a cOJ1sidera C0l110 "destrui ão, pouco depoi' ele s u completo d -
senvolvimento. de nm g'l'U1JO de células em consequêl1cia ele ÍlJata frao'ilidade
ou, i a' im e póde dizer, de caducidade prematma (Tillé)"
A época de apal' 'imento da lesão é variavel e a causa que a determina
não éra para '011 ills ainda pel'f.eitamente e! lleidada, Poder·se·ía at1'ibuir a
Illua cau'a tóxica., a metabolismo imperfeito, a ,(;<1rel1 ia vitamínica, a di, tÚL'-
bi enc1ocl'ínico. ma. '01110 (>xpli<:ar o eal'ater hereditário da doença. lJue S1I1'-
ge em várias g'el'acões de uma ]]Iesma família. revelando fraqueza inata de
determinada. cé lu1 a, ?
Aqui, neste passo, vem-llO~ em auxílio a nova biologia da herança pa-
tológica. que, acreditamo" nos traz a elu1cidação do problema atl'avé do co-
nhecimento dos fatores letais ou, emiletais, que ão "fatore mendeliano, que
acarretam modificaçõe' g·erais 'oJl.'ic1eraveis sobre o metabolismo, a fecun-
didade e a vitalidade elos organismos (Gu~'énot)",
ão fatores que " 'ondiciollam por ,'i me mo, a pos ibilidade de \'ida dos
animais. Os organismos I o~leJH Ylver si pos 'uem este fatore no e, tado
h terozigoto. mas, 110 e.. ta lo homozigoto, determinam a morte",
N}l lTIOSC}l da, frutas ollhecem-.'e mai, de quarenta fatore letai" deter.
minando a morte no ovo. outl'O~ a morte no estado larvário, outros determi-
nando a morte no adulto, pxistil1c1o todo os int l'111ediários entre o, fatores
letais e os fatores simplesmente depl'Ímente. (Rostand), .Algumas irregula-
ridad es obser\'a f1 as 11 fi S propol'çõe.' 11l en l.elianas, Olll o nas verifi 'a d a. no
IlrUZalllento do, l'atos llmare1m" ..ão de\'icias fi. acão desse.. ffltores letai' e se-
mileta is (Ro.'tand).
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Na primeira g ração le rato' (Gül1th('r) amarelo, que não ão puros,
pois que seu cruzamento nun ca produziu constantemente ratos amal'elos e
im 2/3 le rato desta Côr e 1/3 de cinzento., i.. to é, na proporção de 2 :1,
oós verificamos que, teoricamente, as propOrções 'eriam de 1:2 :1, isto é,
25 n amarelo' puros, 507< amarelos mL,-to , 25% cinzento
A.A. A. . c.c.
Mas, na realidade, a proporção en 'outnHia, 'omo vimos acima. é de 2:L
Faltam, por consequência, 25% de amarelo pl1l'O, , que nunca !Conseguimos
obter. Logo, a estrutura amarelo pUl'O traz con igo incapacidade vital (GÜn.
thel') ,
n estudo aprofundado da questão revelou para iuúmero,; pesquisa lores:
1,°) a impossibilidade de se obter ratos amarelos puros; 2.°) a comprovação
da morte da quarta pal't,e de embriàes, em fa;;e precoce de desenvolvimento,
o que leva a acreditar que esta 4." parte (2,- %) se refere à CJ Ual'ta parte
p.ncontrada a menos na experiência. Doncle se ele luz que: o fatol' AA con·
dena à morte pl'ematura o animal que o pO'. ua - é o fator letal· e que
p.stes fatores hereditários e tão regidos pelas lei de lVIendel (GÜnther).
n me 'mo feI.IÔmeUO, mais ilu trativo elu relação aos fatores deprimen-
tes ou ..emiletais. nó;; encontramos no cruzamento do, cães tigríneos da No-
ruega, que são mixtos em relação ao. f.ator .. branco e preto. N a primeira








50% N.B. 25Vr r.n.
'.l'igTínec. J3l'an o.. 'om ma n<:has negras
O.. negros e os tigríneo são normais, ma , o que é interessante, os cães
brancos são debeis e oferecem fragil resistência. às doenças, eus olhos são
mal conformados e às vezes são cegos e surdos, Por conseguinte, () fator
hereditário B não atua. impLesmente como determinante da Icôr branca COlli
mancha' negra, ma tambem podendo influir consideravelmente durante o
desenvolvimento do animal na constituição da pele, do' olho' e los orgão.
auditivo.. interno quando não e, tiver pre. ente, imultaneamente o fator an-
tag-ônico N.
Este determiJll:l. não sóment(' a CÔr neg'1'a como atua de certo mod.o co-
mo fator vital, necessário a.o cleseuvolvil1lento do orga.nismo e, em especial,
dos olhos e dos ouvidos. Prova isto, portanto, que nm fator hereditário não
óm:ente aféta a côr do pêlo como influe no CU1' o do desenvolvimento do
animal, condiciOll ac10 não ó um 'a.rater. um a propriedade, como vário' de-
les (GÜnther).
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o me~TIlO fenômeno biológ-i,co se daria, de modo idêntico, no pruee. o
pre oce de degeneraç~LO hel'editária, denominado: abiotrofia, que eriam
condicionado. por um fator letal, abiotrófi('o, que atingiria determinado gru-
po dp célula:, feriu lo-as de mOJ'te prematura e ocasionando fatalmente, em
época variavel, a 'ua degeneração precoce,
.Tnlf!:amos ser e:ta hipóte 'e, fundamentada lIa. expel'Jencias e nas leis
de l\Iendel, a que mais satisfa~ na explicação da pato;enia de e proce o
mórbidos hereditário' de precoce apal'ecimento e nolução,
Doenças familiais de herança matriarcal,
:::ingere este úapítulo doi' [lrobleluas de g'ramle ilJteresse bológi,co am-
bos: a h-el'ança do exo e a herança mórbida lio'ada ao 'exo (linked-sex,
do autore norte-ameri 'ano '),
abe-se hoje, citando ain la (iünthcr, tom os e ·tudos citológicos, que ó\'ulo
e e 'lJumato~óide col aboralll ele ulOdo igual na trausmis 'ão dos carateres here-
diUn'ios, mercê da fecundação, e através do núcleo, que, como é conhecido, é o
portador material da herança, E, COlll precisão, se pode dizer que a sub ,tân-
ia ela herança se localiza no,.: l'I'omosômios. em partes iguais. das célula' se-
xuai.. 'ão, portanto, em últilll c) análise, O' CI'omosômio' O' verdadeiros veto·
re materiais da hprança.
A eXflticlãn com que se veJ'iI'ica a divisão e di tl'ibuição do: cromosôwios
indica que estes têm l1111H sio'nil'icação e um importfmcia especial.
O protoplasma CIo ovo -e di\'ide em duas metades, mercê de uma 'imples
estr;:!ng'l1la 'ào. enquanto os crOlnosômios se dividem de maneira muito mai
úomplicada. . 'os cl'omosômios, que existem em núlllel'o absolutamente con'-
tante para cada espécie animal on vegetal, deve e· tal' 'contida, pOI' conse-
guinte. a JH11·te mais illlpol'tante da célula, isto é, aquela uja po se cOJupleta
representa. a condição necessária para o desenvolvimento normal do proces-
so de formação do ol·ganislllo. Alénl disso, os Cl'omosômios não são todo
do mesmo talllanho e ela mesma fórllta, sendo. pOI'ém, ,cada fórma e cada
grandeza representaclas por dois cromosôlllios, o qne quer dizer' que um dos
componentes desses rares é de pl'oceclên 'ia paterna e o outro de protedên-
ci;:! lm11'el'lla (Giintlter).
"Que mais natural, pois, que suspeitar, como tão frequentemente aCOlI-
tece nos ~eres \'i\'os, que e. ta diver idade de fórma po ':a corre ·pond.er a
uma diversidade de fun ão. ' inelaga GÜllther. E que, por conseguinte, os
distintos cromosômios são o. nbtratos materiai: para diverso· processos he·
l'editários? "Com segurança, as perguntas podem. er' contes adas afil'll1ati·
vamente. ,considerando-se que cada C'romosômio contem :Pu patrimônio he-
eec!itlÍl'io específico, ha\'cnc1o. portanto. neles todo. o.' fatores nece. sário pa-
ea o desenvo1Yimento do proeesso formati\'o' .
Elltre estes 1'..11'ore8 hereeliUII'ios, existem os que ão chamados os l'ca-
lizador·{'s do sexo, euc·al'l'egados de realizar uma da pos.ibibdades de desen-
vohimento sC'xual ill(ttas !to indi\'ícllLo. Assim é que na c1l'osófila melano-
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gastp.l', já estudada, ha distinção bem definida dos pares de cromosômio se-
xuais do macho e da fêmea.
I
F),g.lO
'I'OIllOSOIl1;O da mo ca das f1-u,tas (Morgan).
Em ambos, como mostra a fio'ura, há 4 pares de cromo âmios, . endo que
os autosâmios são iguais lla fórma mas os cromosâmios sexuais diferem (he-
tel'ÜicJ'omosômios). Êstes se apresentam nas fêmea" em fórma de bastão e,
nos ma 'bos, um apr,rsellta a mesma fórma e o outro se móstra recurvado. Na
fêmea, estes dois c]'omosômios são chamados X e, no macho, um recebe o
nome de cromo ômio X e o outro o de Y (heterocromosômio.. ).
E ..ta di ·tinção na fórIDa dos cromosômios 'exuai explica a diferencia-
ção dos 'exos proce. ac1a no ato da fecundação,
Assim é que, ao fundir-se o e permatozóide com o óvulo, podem ocorrer
dois fatos, conforme a distribuição processada dos cromosômios sexuais mas-
culinos. Ou se fW1c1e um cromo ômio mla culino X COm o óvulo, dando in-
divíduo fêmea, por i ·so que a conjugação de dois cromosômios X é carate-
l'ística elo sexo feminino; ou se Iusiona um Icromosômio Y com um cromo-
sômio feminino X, dando um indivíduo masculino, visto que a soma X +Y
é própria do sexo ma.. culino.
Êste singelo mecanismo de realiza.ção do sexo, na c1ro ·ófila melanogas-
ter, também vamos, 'om pl' babilidade, encontrar no homem, si bem que os
nossos conhecimentos, no que tange 'ao patrimônio hereditário humano, se-
jam ainda até agora, pouco precisos,
JV[as o estudo da transmissão de certos carateres fisiológicos e patoló-
gicos condicionados ao sexo ,dos pais (sex-linked), .levou a considerar que
a localillação dos gens ou fatores desses c.a,ráteres também era particular ao
cromosôl11io X, isto é, estão ligado a e.. te cromosômio. Não se conhece cla-
ramente nenhum fator que e. teja ligado ao cromosômio Y.
lVIorgan, segundo Graf, observou, em suas experiências com a dl'osófila,
perto de 50 caratere' ligados ao sexo. Um destes, como exemplo f1'izante,
é verifica 10 quando 'Cl'uza,l'mos a dl'osófila de olhos vermelhos com macho Ije
olhos brancos, em que, na primeira ger,ação, sómente existem moscas de olhos
vermelhos.
Estas, cruzadas, entre si, dão 7570 de olhos vermelho e 25% d-e olho
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branco', enelo que este' ão todos machos e a mosca de olhos vermelhos
são de ambos o' sexos.
A cal'aterística ôr brauca cios olhos fica (Giither), portanto vinculada
ao' machos e é, por isto, um carater ligado ao sexo.
Estes mesmos cal',atel.'es Iigados ao sexo foram tambelll observados no
homem, sendo que a hemofilia e o daltonismo s tran, mitem de modo sem€-
lhante ao elo fator olho, brancos ela mosca da, frutas, explicallelo assim "o
curioso fenômeno de qne aquelas tara .. hrreditárias se manife tam no ,'exo
ma, culino com especiaL frequêllcia". O hemofílico (Ro, tand) 'orTe, ponde





Realização do exo na mosca da fruta,
Além ,dessas aiecções ha outl'as que entram neste grupo t;011l0 a heme·
ralopia, a doença de Gower e, provavelmente, algumas fórmas ele miopia,
de ah'ofia do nervo ótíJco. de lIistagno, ele albinismo ocular, de mega]ocómea,
e outl'a ,
A árvore genealógica 'eguinte, reproduzida ])0)' Giinther, revela COIllO do
ca amento de um homem cégo para a' côres com uma mulher normal nasce
proo'enie de visão normal; mas de te descendf'nte, toda as filha ão por-
tadoras de fator rece sivo da cegueira para as côre '. A 'im, poi', é ta mu-
lhere' casada com homen normais podem t{'r filhos cegos para as cÔres.
Teoricamente, a metade elos filho' devem er cegos para as côres, enquanto
toda' as filhas elevem selo 1l0nlla is, Precisamente, nesta árvore genealóg'ic!l.
publicada por Clansen, realizam-se estas previ õe.. teól'ias com toda exati-
dão, confórme mostl'a o quadro seguinte em que figuram quatro ca, amentos
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(;Olll lJomewi normais d€ l1Iulheres pessoalmente llo.l'l1lais, IDas lortaL101'as ele
fatol.' det rmiJlante ela cegueira para as cÔres.
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"l\fostr,a"e 'ta árvol'ô genealógica de modo bem daro que os homens ee-
o'os para as cÔl'es recebem o correspondente fator empre da mãe, nUllca do
pai. Além disso, observa-se que llenhuma lllulher figura como (;ega IHlra aS
côres".
Acromatópsia total, anomalia ele visão em qu o doente SÓlllentp per-
c be a tonalidade e não a' côre, propriamente, ele modo a tudo ver cumo
i fosse cinzento, pois, .-ómente tem a percepção do branco e do preto como
-e ob 'e1'\'a na' 'hapas fotográfica', a transm i.'~ão .-e faz ele modo reces ivo.
Além das cegueiras cromáticas, a doença de Leber, que é uma neuritc re-
trobulbal' degenerativa hereditária, o nistagno e,: 'ellcial heredo-familial. e a
megalocórnea se transmitem como afecçõ'es ele (;arate1' reces ivoli~acla ao
·exo. Em alguma.- fórma da doença de Leber, a transmissão surge com ca-
!'ater dominante. Deixamos de l'epL'oduzil' e ,comentar árvores genealóo'icas
referente a estas ellfel'll1Íclacles para não no alongarmo obl'emaneil'a neste
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problema extenso e árduo da hereditariedade patoló' 'ica. J\o ·apítulo das
afecções de herança ainda não 'l,aramente definida, 'Van DU'y'e enumera
e tuda uma lista exten 'a de doenças oculare, ntre a quais sobresaem peja
sua importância clínica, as anomalias oculares diversas (colobomas, microf-
talmia, anofta1l1lia), as inúmera' lllalformaç:ões de jris, a apla ia llHl<:lIl,lI' e
sobretudo a miopia.
PROFILAXIA.
Vamos chegar, ao termo final desta expO i ão, ferindo o ponto es 'en-
cial, de ordem I rática, qu ela liOS ieva ao encarar a' medidas médica' e 0-
ciais para impedir a tnlll 'missão das afecções oculare' hereditárias.
E' capítulo recente de profilaxia da cegueira que tem fundas raiz€'s na
nova biologia ua herança lI1ellde'liana e morgauiana e que deu lugar, a par
de medidas nl 'io)lai', a origem á nova legislação social, cuja aplicação, por
veze,', 'c manifesta üljusta c atcntató),icl. do dil'eito' -Ia p:l'sLlualidade hllllla-
na quando se impõe a e!'iteüJizaçã,o obrig·wtória em relação a ca os de ceguei.
r,a 101' herança.
Em face da moral cristã {' dos conhecimentos incompletos de transmi,'-
ão das doença' hereditária,', não assiste a nino'u m o direito de execução
de medidas de extremado rigorismo. Quando muito, poderá sugerir a adop-
ção, por parte do doente, de Iórma facultativa.
..I.\.O me mo objetivo, poderemos chegar, mercê de regulamentação ju ta,
adotando preceito,' que visem, de acôrdo com o notavel relatório de FraD-
ceschetti, diminuir o número de cegos hereditário,' evitando a ceo'ueira entre
pe soas afetada' de doenças hereditárias e impedindo a trul1smissão da co.
gueira hereditária.
Em primeil'o ] U~l.ll·, sugel'C o autor italiano, impõe-se li elaboração de e -
tatí. Üca preci 'as e eOJUpleta , clt maneira a se obter classifieação unificada,
em base internacional, na qual 'e fize se entir nitidamente a sepal'a)ío do
ca O hereditários e não hereditál-ios.
Caberia papel eminente nos exames de te' doente a llJédico competente
na. tIne, tão ,da hereditariedade, pOr is. o que é sómente com o auxílio de e -
tatís1-i ,as certas que. eria possivel estabelecer-se, de modo exato, o prognó -
tico em relação aos ascendentes e de cendente. E tas e,'tatí ticas deverão
compreeuder os casOs de cegueira completa e incompleta e os de ambliopia,
bem como, nelas, SI' faria a di 'tinção nece,'sária enü:e .cegueira congênita e
adquirida e entre n 'eguril'<l ('olllpleta e a diminuição la visão que aca1'1'('ta
o impecl imento do exercício da profissão para a qual a visão é inclispens~lVel.
Ao lado do estudo nosogl'á~ico, incumbe ao médico, na luta pela res-
trição da transmissão da doelu'{as hereditárias, prestar assinalados sel'viços
instruindo aos própI'ios m' (]jeos, às autoridades e ao público, pois dependem
obretudo da edu1cac.}ío geral referente à herediatariedade <l; possibilidades
de obter diminuição da cegueira hereditária. Cabe. antes de tudo ao médi-
co e, e, pecialmente, ao oftalmologi ·ta ficar ao par' das medida a' serem to-
mada , porquanto sómente com seu apoio é que se póde iutere ar a toda
gente lle 'ta cruzada de reduçã o da cegueira.
As dificuldades. J1e 'te particular, são de ordem prática e teórica.
Teoricamente, os óbices são grandes, por is o que a lIlanifestação exte-
rior dos gens reces jyOS ,ómen te se produz entre hom n afetados reces, iva-
J1] 11te f' entre uma pInte ele l11ulheres heterozigotl1s. Além disso. na dio'euia
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e na dominância irregular, a pes Oa acometida em seu genotipo é 1JJlJitã~ ve·
zes sã na aparêlllci.a. l::)i se quizesse, por cOll8equência, impedir a pl'o(;l'ea ão
entre todos o pOJ'tacl01'e8 de gen8 afetados, pod el'-,'e-í a atingir e com pJ'e n-
der pessoas que podem ser 1101'1nais. Muitas vez s, a afecção hereditá"ia flÓ
se manifesta após a pubenlacle, endo, pois, po 'sivel que a doença hereditá-
ria apareça depois de ter o doente transmitido a moléstia a seu~ filho'
(Franceschetti) .
Ademais, praticamente, é impos ivel impedir-se a procreação em todos
os portadores de gen aHera 'los, exi o'indo estudo delicado da questão 110 que
tóca até onde podem. er realizadas hoje eSSas medidas (Franceschettí).
~ educa Cão do público seria também feita eficazmente pelas enfermei-
ras ociais, que de.empenhariam Junção de extrema relevância, atuando di-
retamente junto ao. doente" e ií 'ua famílias, de modo a esclarecer e va-
lorizar certas medidas de onlem profiláhca, cOmo a obrigatoriedade da rea-
ção de Wa 'serm anll , ante' <! durante a gravidez, o isolamento de determina-
dos doentes. e de :Fazer comrl'eender a necessidaele ele tl'atamento m('.élico ,-](le-
quado.
Como .complell1enl0 a ..tas medidas, outra dt' natureza tambem preven-
tiva viriam em anxílio elo mé(lico a procurar colimar o intuito generoso da
diminui<;ão da. afecçõe hereditáTÍa .
é ta , o exame prc-nupcial e o certificado pre-nupciaJ ,riam de gran-
de alcance, do me 'mo modo a proibição do casam ntos de consanguíne<Js e,
especialmente, do a ometidos de doenças dominante' grave, como catarata
congênita, aniridia, micl'oftalmia (:Fórma dominante), retinite pigmentar
(fórma dominante) e glioma.
Do mesmo modo, para impedir a transmi são e aparecimento d doen a
oculares hereditárias se devem d jJJ] i1mÍl' os casamell tos 1e indivíduos afeta-
do de doenças dominantes eS1Jorádicas ou não dominante quando já pos-
suam filhos doente.. ; no.. C/n ji'l possnam tambem c njuntamente doen<:as he-
reditárias em outros ól'gãos; f' no' 'ãos que já tenham doi. filho. atingido
de doença hereditária. Esta proposição, já aprovada, e deve ao Comit' 'in-
glê. para a profilaxia da cegueira e se refere sobl'etudo às afecçõe reee'-
. iyas mais frequente!;: hidJ'oftalmia, I'etinite pigmentar e acromatóp 'ia total.
eria de aron el11ar e\'itar-~e a trall~Jl1i ... ão na.. doenças rece.. iva grave', eo·
mo a miopia. Neste caso, porém, as dificuldades seriam grande., compreen-
de-se. A única cOIl~a que podelllo~ fazer. neste particular; rela delicade7.a
em si da qnestão, é acon. elhar ao míope alto de não contrair casamento com
míope, por isso que cento 101' cento dos filhos seriam m'Íop<'s.
Para nós toda' as medida de proteção contra a cegueira, incluidal:i a eS-
terilização vohmtária, ce'libato, inte1'llamento. et .. e. tão conc1icionaclas sine
qua non ao consentimento do doente.
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ZUSAMMENFASSUNG.
Vel·f. giht inen ,i1lgellle;l1el1 1Tebel"bliek iibilr den Stnnd (lei' EI'bliehkeit f!oag uno
tI'l" Darstellu,ng dei' Unter uchungell V011 . Mendel bi' Morgan.
A.uf eli Erhlnnllkheiten beilll Yfensehell ill ih"ell ve,·s ·hiec1 11 II Erblichkeit .. fol·mcll
wirel ulltcr besollclcrcr B rii k irhtigu11g de!' AlIge:tlhcilkunelc cingegangell.
Der Begriff {}(lI" AI iotrophil' 11';1'(1 "OIU Vcrf. einer 1)e onder 11 Betwehtung untel"-
ZOgCll. Nach sciller Auffn ung \l"crdell in {l"esell }'iillen letale Ull{1 o111iletale FnktOl"t'u
strong nach elen :\Ielll1elschen ,e,"Nzen übertrngcn, 1I"0hei clio hochstentll"ickeltell Zelleu
ele Org31Ji mu in el""te,' Linil' lidroffell 11'1-1 7.U cin r "ol·z·eitigclI Degenel'ntioll vel'lIr-
teilt wiirelen. - Zum. thluss geht Verf. hnu.ptsa~hlirh lInter sozinlell Ges,j<'htspullkten
unf die Frage eler VOl"beugung der Er11<rallkheiten cill.
